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摘要(译)

公开了用于诊断/预测与引起蛋白质截短或等位基因缺失的基因突变相关
的疾病和疾病易感性性状的免疫测定方法。由一个或多个主题基因表达
的水平或一种或多种靶向野生型蛋白质在生物样品中进行免疫学定量。
结果表明在测定的样品中不存在靶向的野生型蛋白质，或者在测定的样
品中存在约50％的这种野生型蛋白质的正常量被认为是对于一个或多个
突变的阳性。主题基因的两个等位基因，并且与该突变或突变相关的疾
病或疾病易感性性状相关。正常细胞，特别是正常外周血淋巴细胞，是
优选的生物样品。
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